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Erbliche Aortenerkrankungen: 
eine Gruppe von „seltenen Erkrankungen“

Frequenz erbliche 

Aortenerkrankungen von 

1:5.000 bis 1:10.000



Wann erblich?

Plötzlicher 
Tod mit 40 J

Aortendissektion + Aortenerweiterung

Aortenaneurysma

Archiv für Augenheilkunde, Band 104, 1931



20–30% familiäre Fälle ohne 
weitere Auffälligkeiten

Plötzlicher 
Tod mit 40 J

Aortendissektion
Aortenerweiterung

Aortenaneurysma

Plötzlicher 
Tod mit 40 J, 
sehr groß 
und schlank

Aortendissektion 
Aortenerweiterung
Linsenluxation

Aortenaneurysma
Starke Myopie

Häufig im Rahmen einer 
komplexen Erkrankung



Merkmale des Marfan-Syndroms

• Dysproportionaler Hochwuchs - Langgliedrigkeit
• Ectopia lentis - Linsendislokation
• Thorakales Aortenaneurysma – Erweiterung der Aorta

A asociación de afectados pola síndrome de Marfan xúntanse en Santiago

http://www.galiciaconfidencial.com/noticia/83541-asociacion-afectados-pola-sindrome-marfan-xuntanse-santiago


Merkmale des Loeys-Dietz-Syndroms

• Gesichtsauffälligkeiten wie 
Gaumenspalte oder Hypertelorismus 
(großer Augenabstand)

• Viele Aneurysmen, Gefahr für 
Dilatation schon im frühen Alter

• Krankheitshäufigkeit:  1: 1.000.000

https://www.loeysdietz.org/en/science-and-medicine/



Genetische Ursachen

Syndrome Beteiligte Gene

Marfan-Syndrom FBN1
TGFBR1
TGFBR2

Loeys-Dietz-
Syndrom IPO8

SMAD2
SMAD3
TGFB2
TGFB3
TGFBR1
TGFBR2

Familiäre 
Aortenerkrankung
ACTA2 
COL3A1 
FBN1 
JAG1
LOX
MYH11 
MYLK 
NOTCH2 
PRKG1

SMAD2 
SMAD3 
TGFB2 
TGFB3 
TGFBR1 
TGFBR2



Wie wird getestet?

Einzelgenanalyse 
FBN1

mehrere Gene gleichzeitig  (Panel)
ACTA2, COL3A1, FBN1, JAG1, LOX, MYH11, MYLK, NOTCH2, 
PRKG1, SMAD2, SMAD3, TGFB2, TGFB3, TGFBR1, TGFBR2

das gesamte Erbgut
Whole Genome Sequenzierung

Eine Blutprobe reicht meist aus. 



Wie wird die genetische Variante weitervererbt?

Die 
Wahrscheinlichkeit 

der Weitergabe liegt 
bei jedem Kind bei

50%



Unvollständige Penetranz und Expressive Variabilität

Wie stark tritt etwas auf?Tritt es überhaupt auf?



Warum wird manchmal keine Ursache gefunden?

Was ist dann zu tun?

Unser Wissen über die Erkrankung reicht noch nicht aus.

Die genetischen Daten können in ein paar Jahren 
erneut analysiert werden. 
Bis dahin auf jeden Fall routinemäßige klinische 
kardiologische Untersuchung nötig. 



Vorteile der Diagnosensicherung 

Betroffene Verwandte
(z. B. Nachkommen/Geschwister)

• Diagnosestellung

• optimale Behandlung und 

Früherkennungsuntersuchungen

• prophylaktische Operationen

• Möglichkeit, entlastet zu werden

• optimale der Behandlung und 

Früherkennungsuntersuchungen

• prophylaktische Operationen
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Thorakale Aortenerkrankungen

Thoracic aortic aneurysms involving the aortic root 

• Dauerhafte, lokale Erweiterung der Aorta
• Betrifft unterschiedliche Regionen wie 

Aortenwurzel, aufsteigende Aorta u.a.
• Diagnose per Ultraschall, CT, MRT

Aortenwurzel aufsteigende Aorta

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1120/figure/taa.F1/?report=objectonly


Gefahr der Aortendissektion

Riss in der innersten Wandschicht der Aorta

Blut fließt nun zwischen Schichten der Aortenwand

Akuter Notfall – Lebensgefahr

Blutfluss

Dissektion

https://artpictures.club/autumn-2023.html



Linsendislokation links

https://www.aaojournal.org/article/S0161-6420(17)30350-0/fulltext

1. Merkmale des Marfan-Syndroms

Arachnodaktylie – lange Finger durch 
vergrößerte Hand- und Fingerknochen

https://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/d/d5/Aracnodactilia.jpg



2. Merkmale des Ehlers-Danlos-Syndrom

Erbliche Bindegewebserkrankungen, charakterisiert durch:

• Gelenküberbeweglichkeit

• überdehnbare Haut

• Häufige Ausrenkung von Gelenken (Ellenbogen, Knie)

• Schlechte Wundheilung

• Risiko für Dilatation der Aorta ascendens

• Krankheitshäufigkeit: ca. 1:5.000

(Malfait et al., AJHG 2017)



Weitere Symptome beim Ehlers-Danlos

• verletzliche Haut, Fragilität von Geweben

• Chronische, muskuloskelettale Schmerzen

• Gelenkschmerzen, (Sub-)Luxationen, Arthrose

• Chronische Erschöpfung/Müdigkeit

• Schlafstörungen

• Reizdarmsyndrom

• Autonome Dysfunktion



2. Merkmale des Ehlers-Danlos-Syndrom

https://www.ehlers-danlos.org/



Das Bindegewebe unterscheidet sich deutlich

De Almeida et al., 2013, Am J Dermatopathology

Elektronenmiskroskopi
e einer Hautbiopsie 
einer Patientin mit EDS

Unauffällige Hautbiopsie




